potencialmente fatal, passivel de se apresentar sob a forma de
crises epilépticas.

Epilepsia Mioclénica Progressiva - a
procura do diagnostico genético

Jodo Pinho, Sofia Rocha, Ricardo Maré, Esmeralda Lourenco
Servigo de Meurologia, Hospital de Braga, Braga.
jdpinho@grmail.com

Introducio: As Epilepsias Mioclénicas Progressivas (EMP)
sdo um conjunto de doengas maioritariamente hereditdrias,
de inicio em idade varidvel, classicamente caracterizadas por
crises epilépticas mioclénicas, ténico-cléonicas generalizadas,
ataxia e deteriora¢do cognitiva. Embora as mioclonias sejam a
manifestacio predominante, a idade de inicio e associagdo de
outros sinais e sintomas neurolégicos e ndo- neurolégicos per-
mitem dirigir o estudo complementar.

Casos clinicos: Descrevemos 2 irmdos (pais nio consan-
guineos), homem de 29 anos e mulher de 31 anos, com inicio
de mioclonias aos 16 e 19 anos respectivamente, de predomi-
nio na ac¢io e postura, sensiveis a luz, com agravamento pro-
gressivo e dificil controlo terapéutico, causando incapacidade
para marcha auténoma cerca de 5 anos depois. Durante o
seguimento objectiva-se instalacdo insidiosa de sindrome
pancerebeloso, distonia de ac¢io discreta dos membros supe-
riores no caso da mulher e crises tonico-clénicas generaliza-
das no caso do homem, sem evidente deterioragdo cognitiva,
sem alteragdes oftalmolégicas. Os video- EEGs revelaram acti-
vidade de base normal, mioclonias sem traducgdo grifica e
registo de crises mioclonicas electroclinicas. Estudo imagiold-
gico normal. Estudo enzimolégico de n-acetil-neuraminidase
e beta-galactosidade normal e pesquisa de oligossacarideos
urindrios normal. Biépsia de pele e de miisculo sem altera-
¢Oes (nomeadamente na microscopia electrénica, sem inclu-
sbes PAS+, auséncia de fibras vermelhas rotas). Estudo genéti-
co de mutagdes de MERRF e expansio CAG no gene DRPLA
negativo. Pesquisa de expansdo no gene EPM1 negativa.

Conclusiio: A presenca de fendtipo semelhante em 2 de 3
irmdos de pais sem doencga sugere um padrio hereditirio
autossémico recessivo com manifestacdes clinicas que se
enquadram na doenga de Unverricht-Lundborg (DUL), ape-
sar da investigacdo ter sido negativa para expansio EPMI e
outras causas de EMP Embora a expansdo EP)MI ocorra em
90% dos caso de DUL, a sua auséncia nio exclui definitiva-
mente o diagnostico, jd que descrigdes recentes apontam para
uma maior heterogeneidade genética em famiias com EMP
clinicamente préximos de DUL.
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Introducio: A incidéncia do tumor cerebral pedidtrico é de
1 a 5 casos/100000/ano. Em 2-10% dos casos, a epilepsia é a
forma de apresentacdo Alaténcia diagnostica é maior do que
a verificada noutras formas de neoplasia pedidtrica, sobretu-
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do quando a epilepsia é a forma de apresentagio. O intervalo
sintomitico pré-diagnodstico (ISPD) na maior parte das séries
aproxima-se 4-7 meses.

Objectivo: Caracterizar a histéria de diagndstico e a evo-
lucdo da epilepsia como manifestacdo isolada de tumor
cerebral.

Metodologia: Estudo descritivo de série de casos pedidtri-
cos (£15 anos) ocorridos entre 1994 a 2010, na consulta de
Neuropediatria (CDC Torrado da Silva).

Resultados: Identificaram-se 7 doentes (26% do sexo mas-
culino), idade média ao diagndstico de 6 anos (19 meses - 14
anos). A maioria apresentava crises parciais complexas (71%),
alteragbes electroencefalogrificas focais (86%) consistentes
com as lesdes identificadas por RMCE. O ISPD médio foi de
19.4 meses (1 més - 42 meses), com atraso apds contacto com
o primeiro médico motivado pelos fenémenos ictais de 15.42
meses (0 — 42 meses). Em 5 (71%) doentes um diagnostico
alternativo foi considerado (convulsées febris, refluxo gastro-
esofigico, parassonias/birras, vomitos/asma). A histologia
revelou astrocitoma (3/43%), ganglioglioma (2/29%), oligo-
dendroglioma (1/14%) e hamartoma hipotaldmico (1/14%). O
controlo da epilepsia foi obtido na maioria (Engels =2 em
86%), verificando-se em 5 (71%) um atraso do desenvolvi-
mento psicomotor/perturbacio do comportamento.

Conclusdes: Na nossa série, o ISPD foi longo, particular-
mente até ser admitido o diagnostico de uma epilepsia focal.
Apresenca de manifestagdes clinicas inespecificas que con-
duziram a diagnosticos alternativos em mais de metade da
amostra; a auséncia de alteragdes no exame neuroldgico; e os
achados por vezes inespecificos no EEG; contribuiram para
um atraso diagnéstico. A evolucio foi favordvel, com 26 % das
crian¢as na classe I/11 Engel, embora com sequelas compor-
tamentais e cognitivas determinantes para a sua qualidade
de vida.
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Introducio: Migralepsia é o termo que descreve uma aura
migranosa que se associa a uma crise epiléptica. Alguns estu-
dos referem uma ocorréncia de crises induzidas pela aura
migranosa em 11.3% a 16.5% dos epilépticos, outros susten-
tam a hipétese de um continuum entre alguns tipos de enxa-
queca e crises epilépticas.

Certo é que, ambos os disttirbios sdo crénicos e paroxisti-
cos e neles existem alteragbes da excitabilidade neuronal e
instabilidade da membrana celular, que diminuem o limiar
convulsivo. O diagnostico desta entidade é essencialmente
clinico, mas o EEG/ video EEG devem ser realizados, podendo
confirmar a hipétese clinica. A auséncia de alteraces elec-
troencefalogrificas ou altera¢es inespecificas ndo invalidam
o diagndstico.

Com este caso, pretendemos descrever um caso de provi-
vel migralepsia, em contexto de lesdo estrutural.

Caso Clinico: Mulher de 42 anos com histéria de enxaque-
ca com 2-3 anos de evolugido e agravamento da frequéncia das
crises no nltimo ano. A cefaleia era de intensidade moderada
a grave, do tipo pulsitil, localizada a regido frontal direita e
com irradiagio posterior, envolvendo o ouvido e o olho. A
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